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INTRODUGCAO
0@ ‘Pancreatite cronica em idade pediatrica: rara, multifatorial e muitas
gl ' vezes idiopatica (2 casos por 100.000 pessoas por ano
neuto s, e CFTR (Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator):

= s wowcomns  feSpONSavel por codificar a proteina que realiza o transporte
Pancress GETR transmembranar epitelial de cloro, sodio e agua no organismo.

Obstrucdo dos ductos pancreéticos
- insuficiéncia pancrea tica exocrina,

ma absorgao de gorduras e vitaminas @ At ropocka? Mutagées em heterOZigose: riSCO mOderadO de pancreatite, maS
| mestino et e pode ter efeito aumentado na presenca de fatores genéticos
cheirucia nteatinal  nona reccar e modificadores.

DESCRIGAO DO CASO

Paciente: Sexo feminino, 11 anos Exames laboratoriais: amilase e lipase
persistentemente muito elevadas, teste do suor normal.

Exame genético:

CFTR: mutacéo patogénica em heterozigose (c.11C>A,
p.Ser4*) — risco moderado para pancreatite

MSHG6: mutagéo patogénica (c.3416dupP,
p.Lys1140GInfs*24) — predisposi¢do a sindrome de

Historico clinico: Pancreatites recorrentes desde a
infancia (8 episddios no Ultimo ano); dor abdominal
intensa nas crises; sintomas gastrointestinais e
infecciosos prévios.

Exames de imagem: Lynch , :
a) Colonoscopia: Pélipo de célon ascendente proximal | | CPOX (Vous): variante (p.Gly22Glu)— associada a

b) Ultrassom do abdomen total: Pancreas de | | Porfiria hereditaria ,

contornos discretamente irregulares, heterogéneo e | | ABCG8: variante ¢.55G>C (p.Asp13His) — alelo de
com aumento difuso da ecogenicidade do parénquima, | | 11SC0 aumentado para colelitiase

de aspecto inespecifico, provavelmente cronico.

c) RM Abdome superior: Pancreas com parénquima
afilado e parcialmente lipossubstituido.

*Mé&e e avé compartilham a mesma mutagdo no gene
CFTR e CPOX, apesar de ndo possuirem pancreatite

Cirurgias: colecistectomia e polipectomia intestinal

DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS

*Variante isolada em CFTR (heterozigose) ndo causa fibrose cistica, mas aumenta o risco de pancreatite.

*Fendtipo agravado pode estar relacionado a porfiria hereditaria (CPOX), sugerindo efeito modificador.
Achado incidental em MSH6 demanda vigilancia para predisposi¢do oncoldgica e aconselhamento familiar.

*Reforga a importéncia da interpretacao integrada do genoma em contextos clinicos complexos.
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